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RESUMO 
A síndrome de Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser (MRKH) é afecção rara, caracterizada por agenesia congênita de terço 
superior da vagina e ausência ou atresia uterina. Sua prevalência varia de 1:4000 a 5000 nascimentos de bebês do sexo feminino. 
Associa-se frequentemente a outras alterações, como anomalias renais ou malformações esqueléticas. Neste relato apresentamos 
uma paciente com síndrome de MRKH, nefrectomizada por provável displasia renal, com hipercalciúria e litíase em rim único. 
Palavras chave: Anormalidades congênitas, hipercalciúria, nefrolitíase. 
 
 
ABSTRACT 
The Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser syndrome (MRKH) is a rare disorder characterized by congenital absence of upper 
part of the vagina and the absence or atresia of the uterus. The prevalence has been reported as one in 4000-5000 female births. It is 
often associated with other alterations such as renal abnormalities or skeletal malformations. In this report we present a patient 
with MRKH syndrome, nephrectomized by probable kidney dysplasia, with hypercalciuria and nephrolithiasis in the remanescent 
kidney. 
Key-words: Congenital abnormalities, hypercalciuria, nephrolithiasis.
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RELATO DO CASO 
 
Paciente de 24 anos, feminina, branca, casada, 
com história de correção de bexiga hipoplásica e 
nefrectomia à direita, por provável “malformação 
renal” (sic), aos 20 dias de vida. Na investigação de 
amenorréia primária, durante sua adolescência, foi 
notado ao exame ginecológico vagina em fundo cego e 
útero pouco desenvolvido. Relatava nos últimos 11 
meses quatro episódios de dor lombar à esquerda, de 
forte intensidade, em cólica, com irradiação para 
região inguinal ipsilateral. Há 15 dias da internação 
apresentou disúria, polaciúria, urina turva, febre (38°C) 
e sinal de Giordano positivo à esquerda. Urocultura na 
ocasião foi positiva para Escherichia coli. Recebeu 
tratamento com ciprofloxacina, houve boa evolução 
clínica e foi então encaminhada ao Hospital de Clínicas 
da UFPR. Os dados vitais no momento da admissão, 
bem como pressão arterial e exame físico segmentar, 
foram normais. O exame ginecológico revelou 
caracteres sexuais secundários e genitália externa de 
aspecto normal, com vagina em fundo cego, de 
profundidade normal. O colo uterino não foi 
visualizado. No toque vaginal, não se palpou útero ou 
anexos. 
A creatinina plasmática foi de 0,9 mg/dl. As 
dosagens séricas de uréia, sódio, cálcio, fósforo, 
potássio, ácido úrico, albumina e bicarbonato foram 
normais. A análise de urina de 24 horas revelou 
hipercalciúria (282,5 mg/dia), com citratúria, oxalúria e 
uricosúria dentro dos valores de referência. A ecografia 
abdominal confirmou a ausência do rim direito e 
mostrou rim esquerdo tópico, vicariante, com forma, 
contornos e parênquima normais e imagem sugestiva 
de cálculo no grupo calicial inferior, de 8 mm no maior 
diâmetro e presença de útero rudimentar não 
cavitado. Realizou também tomografia 
computadorizada abdominal, que demonstrou rim 
direito ausente, rim esquerdo com dimensões 
aumentadas, com imagem hiperdensa em seu terço 
inferior (Figura 1). Foi submetida à sessão de litotripsia 
extracorpórea (LECO), com fragmentação satisfatória 
do cálculo. Raios X simples de abdome de controle pós-
LECO não evidenciou concreção radio-opaca 
 
DISCUSSÃO 
 
A síndrome de MRKH é na maioria dos casos 
de ocorrência esporádica e sua causa é desconhecida. 
Postulam-se como fatores desencadeantes ativação de 
subtância inibidora ou a gênese de algum hormônio 
anti-mülleriano2. Raros casos de agregação familiar 
têm sido relatados5. Inativação de genes da família 
Wnt (ricamente expressos nos ductos de Müller) e 
mutações de genes HOX (presentes nos ductos de 
Müller e nas fases iniciais de diferenciação renal e 
esquelética) também têm sido estudados3. 
 
 
Figura 1: TAC demonstra ausência de rim direito e rim 
esquerdo com dimensões aumentadas, com imagem 
hiperdensa em seu terço inferior 
 
Várias malformações associadas à síndrome 
de MRKH são descritas6. As alterações renais são 
frequentes, ocorrendo em mais de um terço dos casos. 
Agenesia, displasia e ectopia renal são as alterações 
mais encontradas7. Rim em ferradura, rim pélvico, 
anormalidades dos sistemas coletores ou má rotação 
renal são achados menos comuns4,8. Raramente, a 
síndrome de MRKH pode evoluir para insuficiência 
renal crônica9,10. Em 12% dos casos também ocorrem 
anomalias no desenvolvimento do sistema esquelético, 
sendo que dois terços dos casos envolvem alterações 
da coluna vertebral2. 
Algumas síndromes genéticas compartilham 
alterações no desenvolvimento dos ductos de Müller, 
anomalias renais e esqueléticas. A síndrome de Klippel-
Feil apresenta adicionalmente assimetria facial, surdez 
e escoliose; a síndrome VATER (defeitos Vertebrais; 
atresia Anal; fístula Traqueo-Esofágica; malformação 
Renal) e a síndrome de Winter, caracterizada por 
atresia vaginal, agenesia renal uni ou bilateral e surdez, 
são outros exemplos3. 
A prevalência de nefrolitíase aumentou nos 
últimos 20 anos, passando de 3,2 a 5,2% da população 
em alguns estudos. Além disso, apresenta taxas de 
recorrê-cia ao redor de 50% em seguimentos de 5 a 10 
anos11. A maioria dos cálculos renais são compostos 
por cálcio, principalmente em associação com oxalato. 
Hipercalciúria, e conseqüente saturação urinária por 
sais de cálcio, é o distúrbio metabólico mais 
frequentemente associado à calculose renal. Estes 
fatores são provavelmente os responsáveis pela 
associação de hipercalciúria e nefrolitíase nesta 
paciente. 
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Poucos trabalhos analisaram a evolução da 
doença litiásica em portadores de rim único. Worcester 
e colaboradores estudaram 115 pacientes com rim 
único e nefrolitíase12. Quase 50% dos casos eram 
mulheres, com nefrectomias indicadas por obstrução, 
infecção ou cálculos de grande volume, formados em 
sua maioria por fosfato de cálcio ou estruvita. A 
presença de rim único não piorou a evolução da 
doença litiásica quando comparada a portadores de 
ambos os rins. Entretanto, houve maior perda de 
função renal ao longo do tempo no subgrupo de 
homens com idade abaixo de 45 anos. O tratamento 
com LECO foi realizado com sucesso no caso aqui 
descrito e não houve complicações, semelhantes a 
outros relatos de litotripsia em rim único descritos na 
literatura13. 
Agenesia renal unilateral pode ser vista como 
modelo de redução do número de néfrons, avaliado 
como fator de risco para hipertensão ou diminuição de 
função renal. Em estudo recente, Seeman e 
colaboradores estudaram 29 crianças com agenesia 
renal unilateral14. Crianças que possuíam 
anormalidades ultrassonográficas ou cintilográficas no 
rim remanescente apresentaram frequência 
aumentada de hipertensão, proteinúria ou insuficiência 
renal. Ao contrário, nas crianças com rim 
remanescente normal não se evidenciou qualquer das 
anormalidades citadas. Na paciente aqui descrita, a 
pressão arterial estava normal, a função renal 
preservada e excreção de proteínas foi normal. 
Em conclusão, atresia de porção superior da 
vagina e anormalidades uterinas caracterizam a 
síndrome de MRKH. A associação com malformações 
renais é frequente e deve ser cogitada. Neste caso, a 
associação com hipercalciúria e consequente 
nefrolitíase em rim remanescente constituiu fator de 
risco adicional. Monitorização clinica periódica é 
recomendada. 
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